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Advances in the knowledge of the human genome have also impacted in the comprehension of the specific region of the 
human Y-chromosome. In the last years, almost 600 bialelic polymorphisms (SNP) have been described, allowing a consis-
tent phylogeny to be constructed based on them, and the normalization of nomenclature. In the present work we have analy-
zed 940 samples from males of 10 aboriginal populations from Argentina, Chile and Paraguay; and 12 urban populations 
from Argentina. Nine SNP that characterize mayor clades of the phylogeny have been analyzed, enabling the recognition of 
the Q* and Q3 Native American haplogroups, and AB, DE, F, K, P y R foreigner haplogroups. Fst was 0.17, showing a high 
level of differentiation between populations. The MDS analysis showed a differentiation between aboriginal populations 
and urban, the stress was 0.0297 meaning a good adjustment. The self-identified aboriginals and Jujuy populations showed 
a high proportion of Y-chromosomes from Q3 haplogroups, the Paraguayan populations differentiated from the others due 
to their high proportion of Q* haplogroups. The urban populations were characterized by the foreign haplogroups entering 
in those populations by migrations from Europe and other regions. 
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RESUMEN
Los avances en el conocimiento del genoma humano han llegado también a una situación comprensiva en relación a la 
región específica del cromosoma Y humano. En los últimos años se han reconocido al menos 600 polimorfismos bialélicos 
(SNP),  a partir de los cuales se ha construido una sólida filogenia y se ha normalizado la nomenclatura. En el presente traba-
jo se han estudiado 940 muestras de varones no relacionados de 10 poblaciones aborígenes de Argentina, Chile y Paraguay; 
y 12 poblaciones urbanas de Argentina. Se han analizado 9 marcadores bialélicos para reconocer los clados mayores de la 
filogenia. Fue posible distinguir los haplogrupos Q* y Q3 autóctonos, y los haplogrupos AB, DE, F, K, P y R alóctonos. 
El Fst fue de 0,17, mostrando un alto nivel de diferenciación entre poblaciones. Las poblaciones aborígenes pudieron ser 
distinguidas de las urbanas en el análisis de MDS cuyo stress de 0,0297 evidenció su buen ajuste. Las poblaciones aboríge-
nes autoidentificadas y las poblaciones jujeñas analizadas mantuvieron una proporción importante de cromosomas propios 
de América, portadores de los haplogrupos Q3, en el caso de las poblaciones de Paraguay la elevada frecuencia de Q*, las 
distinguió de los demás grupos. Las poblaciones urbanas se distinguieron de las aborígenes por la predominancia de los 
haplogrupos alóctonos provenientes de varones inmigrantes europeos o de otras regiones geográficas.   
Palabras clave: linajes paternos, haplogrupos, SNP, ancestralidad genética, poblaciones humanas
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INTRODUCCIÓN
Cromosoma Y en Sudamérica
La búsqueda de marcadores polimórficos en la 
región específica del cromosoma Y, se inició a me-
diados en los 90’s, ante la necesidad de confrontar 
la información aportada por el ADN mitocondrial 
para los linajes matrilineales. El Cromosoma Y, tie-
ne una tasa mutacional intermedia entre la de los 
autosomas y el cromosoma X, su herencia es patri-
lineal exclusiva y su bajo número específico, ¼ en 
relación a los autosomas y 1/3 en relación al cromo-
soma X, lo hace susceptible a sufrir en forma parti-
cularmente importante a la deriva genética (Jobling 
y Smith, 2003).  Los primeros marcadores genéticos 
que pudieron ser estudiados por las técnicas de PCR 
fueron un microsatélite tetranucleotideo (DYS19, 
Roewer y col., 1992), un inserto Alu (YAP+, M1, 
Hammer y col., 1994), un polimorfismo de base 
única (SNP, “single nucleotide polimorphism”) 
(M2) asociado a cromosomas YAP* Alu (Seielstad 
y col 1994)  y variantes del sistema alfoide (Santos 
y col., 1995). Desde entonces la búsqueda de poli-
morfismos se intensificó, y Underhill y colaborado-
res publicaron la primera filogenia compilando 166 
SNP y su correlación con la distribución geográfica 
continental (Underhill, et al, 2000). Posteriormen-
te se normalizó la nomenclatura y de esta manera 
pudieron ser comparables los trabajos entre labo-
ratorios (Y Chromosome Consortium 2002). Todos 
estos antecedentes demostraron que, debido a sus 
características específicas, el Cromosoma Y, era 
susceptible de mostrar diferenciación continental y 
ser sumamente lábil a la deriva genética. De manera 
de poder distinguirse a los linajes africanos, euro-
peos, asiáticos y americanos.
Para América los primeros antecedentes provi-
nieron de la caracterización del sistema alfoide y el 
microsatélite DYS 19. En estos estudios tempranos 
se evidenció que gran parte de los cromosomas Y de 
poblaciones nativas americanas eran portadores de 
las variantes II A, para los citados loci (Pena y col, 
1995; Santos et al., 1996 a y b). En 1996,  Underhill 
y col. describieron el SNP DYS199 (actualmente 
denominada M3), se comportaba de forma similar 
a la descrita en el trabajo de Pena et al. (1995). En 
un trabajo de nuestro grupo se correlacionaron los 
3 sistemas, y se describió la frecuencia de 6 sitios 
polimórficos, entre los cuales se contaba un nuevo 
polimorfismo (actualmente denominado SRY2627) 
(Bianchi et al., 1997). Estos trabajos demostraron 
que el poblamiento de América sufrió un fuerte 
efecto fundador en relación a los linajes paternos, 
por el cual la mayoría de los cromosomas Y per-
tenecieron a un único linaje.  Mediante el estudio 
de microsatélites específicos del cromosoma Y se 
definieron los haplotipos, uno de estos fue  identi-
ficado como ancestral para la diversificación de lo 
cromosomas Y portadores de M3. Mediante méto-
dos de máxima parsimonia, distintos autores han 
calculado el tiempo de divergencia de los linajes, 
a saber:  22.770 años (13,500 – 58.700) (Bianchi 
et al. 1998); 11.456 (9.423–13.797) (Ruiz-Linares 
y col. 1999);  7,570 años (SE 681) (Bortolini et al., 
2003). Las diferencias temporales en los tres traba-
jos dependieron fundamentalmente del ajuste del 
cálculo de las tasas mutacionales y en la edad gene-
racional considerada, Bianchi y col. y Ruiz Linares 
y col. consideran 27 años y Bortolini y col. 25 años.
A pesar de que los cromosomas portadores de 
M3, son mayoritarios en las poblaciones america-
nas, se han hecho denodados esfuerzos para deter-
minar si existieron otros haplogrupos que hayan 
entrado al continente americano provenientes de 
Asia. En 1999, Bergen y col. describieron el haplo-
grupo C, caracterizado por un polimorfismo en el 
gen RPS4Y, que solo ha sido encontrado, hasta el 
momento, en América del Norte. En 2003, Seiels-
tad y col. definieron al haplogrupo Q a través de un 
polimorfismo en el locus M242,  todos los cromo-
somas M3 muestran el alelo derivado para M242, y 
en este caso estamos en presencia del haplogrupo 
Q3 (Y Chromosome Consortium 2002). Pero en al-
gunas oportunidades Q tiene el alelo ancestral para 
M3, y en este caso se denomina paragrupo Q*.  El 
paragrupo Q* fue descrito como otro linaje funda-
dor para América (Seielstad et al., 2003), en Norte 
América es el segundo haplogrupo en frecuencia 
cuando no está presente C (Zegura et al., 2004; Bol-
nick y col., 2006); en Sudamérica tiende a tener fre-
cuencias menores (Bortolini et al., 2006, Bailliet et 
al., 2009). Q ha acumulado 17 polimorfismos a lo 
largo de su historia (Karafet et al., 2009), pero todo 
parece indicar que los linajes americanos son muy 
cercanos a los linajes Q3, compartiendo al menos 3 
de los polimorfismos (Karafet et al., 2008; Bailliet 
et al., 2009)
Las evidencias presentes hacen suponer que la 
divergencia entre Q* y Q3 (Y Chromosome Con-
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sortium 2002; Karafet et al., 2008) se produjo du-
rante o poco antes del cruce del estrecho de Behring 
en un cromosoma Q*, en el momento de colonizar 
el continente o en áreas cercanas al estrecho de Be-
hring (Lell et al., 2002). En tanto el origen de Q* 
pudo haber precedido la expansión desde Asia al 
resto del mundo (Bortolini et al., 2003; Seielstad et 
al., 2003).
 En las poblaciones americanas también es 
posible observar haplogrupos alóctonos. Los haplo-
grupos más frecuentes son R y F y en menor fre-
cuencia los haplogrupos DE, K y P (Altuna et al., 
2009; Bravi et al., 2000; 1997 a y b; Ramallo et al., 
2009 a y b). 
En el presente trabajo se caracterizarán pobla-
ciones autodenominadas autóctonas y poblaciones 
urbanas de Argentina y algunos países limítrofes.
MATERIALES Y MÉTODOS
Se analizaron 940 muestras de varones tomadas 
al azar y provenientes de donantes voluntarios de 
10 poblaciones autodenominadas aborígenes: Ayo-
reo (9) y Lengua (29) de Paraguay; Huilliche (26) 
y Pehuenche (18) de Chile; Wichi (118), Toba (5), 
Chorote (9), Mocoví (27), Mapuche (26), Tehuelche 
(20). Doce poblaciones urbanas de Argentina: Sus-
ques (19), Cochinoca (6), Rinconada (6), San Salva-
dor de Jujuy (87), Catamarca (112), Salta (84), Tu-
cumán (17), La Rioja (87), Mendoza (75), Tartagal 
(108), Aguaray (13), Azampay (44).
Los SNP (Single Nucleotide Polimorfisms) y 
una inserción de una región Alu, definen haplo-
grupos. Con éstos se ha construido una filogenia 
confiable que reúne a todos los linajes paternos del 
mundo (Y Chromosome Consortium, 2002; Karafet 
et al., 2008). Los haplogrupos tienen una distribu-
ción geográfica conocida, lo que permite asignar un 
posible origen geográfico a los linajes que se en-
contraron en este estudio. Se utilizaron 9 marcado-
res: YAP (Hammer, 1994), M168 (Underhill et al. 
2000), M89 (Underhill et al. 2000), M9 (Underhill 
et al. 2000), P27 (Karafet et al.1999),  M207 (Su et 
al. 1999),  M173 (Su et al. 1999), M242 (Seielstad 
et al, 2003), M3 (Underhill et al. 1996).
Se calculó el Indice de Diferenciación Fst (Ex-
coffier et al., 1992) a través del programa Arlequín 
(Schneider, Roessli, Excoffier 2000). El análisis 
de MDS se realizó a través del programa NTSYS 




El haplogrupo Q3 fue encontrado en frecuen-
cias > 80% en las poblaciones Wichi, Toba, Cho-
rote, Pehuenche y Susques. En frecuencias <10% 
en las poblaciones urbanas de Catamarca, La Rioja 
y Mendoza. Se encontraron frecuencias intermedias 
en el resto de las poblaciones (Tabla I). 
El paragrupo Q* sólo fue descrito en 6 de las 
22 poblaciones analizadas, las máximas frecuencias 
se encontraron en Lengua y Ayoreo (>22%) de Pa-
raguay. En Mocovies, Huilliches, Mapuches y Sal-
ta  en frecuencias < 10% (Tabla I) (Bailliet et al., 
2009). 
Linajes alóctonos:
Los haplogrupos con mayor representación son 
R y F. R fue importante en las poblaciones urbanas, 
llegando a mostrar frecuencias mayores al 70% en 
Aguaray y Azampay.  En las poblaciones nativas las 
frecuencias son menores del 30% e intermedias en 
el resto de las poblaciones (Tabla I). F estuvo en fre-
cuencias < 30% en Mendoza, La Rioja y Tucumán, 
en tanto que en las poblaciones aborígenes, en oca-
siones, alcanza frecuencias relativas mayores a R, 
como en Wichi de Formosa, Chorotes y Huilliches 
de Chile (Tabla I). 
 Los haplogrupos DE estuvieron en la fre-
cuencia máxima de 14% en Mendoza y La Rioja, en 
todas las demás poblaciones no superaron el 10%. 
Los haplogrupos K y P presentaron frecuencias me-
nores al 10% (Tabla I). 
 Sólo se encontraron 2 cromosomas Y perte-
necientes a los haplogrupos AB, en Aguaray y Tu-
cumán (Tabla I). 
El 17,23 % de la variación ocurrió entre pobla-
ciones, el coeficiente de diferenciación entre pobla-
ciones (Fst= 0,17), fue elevado.  
La figura 1 es una representación bidimensional 
de la matriz de distancias Da (Nei 1972). El stress 
fue de 0,0297 que representó un buen ajuste. En la 
figura se destaca que el primer eje (R1) explicó el 
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100% de la variación, y separó a todas las pobla-
ciones aborígenes de las poblaciones urbanas, con 
excepción de las poblaciones jujeñas de SS Jujuy, 
Rinconada, Cochinoca y Susques; esta porción del 
gráfico está determinada por las frecuencias eleva-
das de los haplogrupos Q3, Q* y K. Las 3 muestras 
de Wichis, Susques, Chorotes, Pehuenches y Rin-
conada y Cochinoca (estas dos últimas fueron in-
distinguibles) representan un grupo, el otro grupo 
lo integran los Mapuches, Tehuelches, Huilliches, 
Mocovíes y SS de Jujuy. Las muestras Lengua y 
Ayoreo se posicionaron alejadas en relación a las 
muestras precedentes, probablemente influenciadas 
por presentar la mayor proporción del paragrupo 
Q*. La otra mitad del gráfico está influenciada por 
los haplogrupos foráneos AB, DE, F, P y R son los 
determinantes de las posiciones de las poblaciones 
urbanas y semiurbanas a excepción de las ya men-
cionadas localidades jujeñas. Las muestras Salta, 
Aguaray y Azampay  conforman un grupo; La Rioja 
y Mendoza conforman otro grupo; finalmente Tarta-
gal, Catamarca y Tucumán se posicionaron sin con-
figurar ningún grupo (Fig. 1).
   Haplogrupos1 
Poblaciones Provincia N AB DE F K P Q* Q3 R 
Ayoreo2 Paraguay 9 0 0 0 0,111 0 0,222 0,556 0,111 
Lengua2 Paraguay 25 o o o 0,042 0 0,292 0,667 0 
Wichi S2 Salta  25 0 0,040 0 0 0 0 0,960 0 
Wichi F3 Formosa 33 0 0 0,121 0,030 0,091 0 0,727 0,030 
Wichi F3 Formosa 60 0 0 0,100 0,017 0,017 0 0,817 0,050 
Toba2 Salta 5 0 0,200 0 0 0 0 0,800 0 
Chorote2 Salta 9 0 0 0,111 0 0 0 0,889 0 
Mocoví2 Santa Fé 27 0 0 0,074 0,037 0 0,074 0,481 0,333 
Mapuche2 Rio Negro 26 0 0,077 0,115 0 0 0,038 0,538 0,231 
Tehuelche2 Neuquén 20 0 0 0,150 0,050 0 0 0,650 0,150 
Huilliche2 Chile 26 0 0,077 0,115 0 0 0,038 0,538 0,231 
Pehuenche2 Chile 18 0 0,056 0,056 0 0 0 0,833 0,056 
Susques2,4 Jujuy 19 0 0 0,053 0 0 0 0,947 0 
Cochinoca4 Jujuy 6 0 0 0,167 0 0 0 0,667 0,167 
Rinconada4 Jujuy 6 0 0 0,167 0 0 0 0,667 0,167 
SS Jujuy3,2 Jujuy 87 0 0,011 0,092 0,069 0,023 0 0,437 0,356 
Catamarca5 Catamarca 112 0 0,089 0,197 0,009 0,054 0 0,098 0,554 
Azampay5 Catamarca 44 0 0,023 0,068 0 0 0 0,159 0,750 
Salta5 Salta 84 0 0,071 0,071 0,012 0,095 0,012 0,452 0,298 
Tartagal5 Salta 108 0,009 0,102 0,148 0 0,028 0 0,352 0,361 
Aguaray5 Salta 13 0 0 0 0 0,077 0 0,154 0,769 
Tucumán5 Tucumán 17 0,059 0,118 0,235 0 0,059 0 0,118 0,412 
La Rioja5 La Rioja 87 0 0,149 0,241 0,057 0 0 0,103 0,448 
Mendoza5 Mendoza 75 0 0,147 0,293 0,040 0 0 0,067 0,453 
N total6  940         
Fst7  0,172         
 
Tabla 1. Frecuencia de haplogrupos en las poblaciones estudiadas. 
(N) tamaño de la muestra. 1)Y Chromosome Consortium, 2002. 2) Bianchi y col., 1997, 1998. 3) Ramallo y col. 2009b. 4) Dipierri y col., 1998. 
5) Ramallo y col., 2009a. 6) N total: número de individuos analizados. 7) Fst (Excoffier y col., 1992).
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Mapuches y Tehuelches ha sido bien documentado 
(Martínez Sarasola, 1992). 
Linajes autóctonos para América:
Q3 (portador de M3) es el mayoritario y el más 
ampliamente distribuido en América (Underhill et 
al, 1996; Bianchi et al, 1998, Bortolini et al., 2003) 
y es considerado autóctono para América. 
Q* (portadores de M-242, exclusivamente) filo-
genéticamente ancestral al haplogrupo mayoritario 
Q3 (Seielstad et al., 2003, Bortolini et al, 2003). 
Tiene una frecuencia muy baja en Sudamérica (< 
6%, salvo algunas excepciones) (Bailliet et al. 
2009). A través del trabajo de Karafet, et al. (2008), 
pudo evidenciarse que el clado Q* ha acumulado 
17 mutaciones, pero hasta el momento todos los ha-
plogrupos Q* de la presente muestra presentan el 
estado derivado para M346 C-G (Sengupta et al., 
2006; Bailliet y col., 2009). Según los resultados de 
Karafet, et al. (2008), es muy probable que todos 
DISCUSIÓN
En la actualidad, las poblaciones autoidentifi-
cadas aborígenes siguen manteniendo un número 
importante de linajes paternos aborígenes. Aunque 
lo mismo cabe destacar en contextos urbanos mez-
clados, las poblaciones jujeñas se distinguieron del 
resto por su alta contribución amerindia. Deriva de 
las características etnográficas y la historia de Jujuy 
por ser una de las áreas más densamente pobladas 
en épocas precolombinas y opuso una fuerte resis-
tencia a la colonización (Hernández, 1992; Pucci, 
1998). Por otro lado, existen evidencias de una me-
nor proporción de mezcla genética con la altura, en 
cierta manera la altitud actuó como una barrera o 
un efecto disuasorio para los habitantes de origen 
europeo (Dipierri et al., 1997, 1998, 2000).  
En cuanto a la relación entre las poblaciones 
Mapuches, Huilliches y Tehuelches, también es po-
sible interpretar este resultado en un contexto his-
tórico. Los Mapuches de Argentina y los Huilliches 
de Chile tienen el mismo origen y el contacto entre 
Figura 1. Escalamiento bidimensional de la matriz de distancia de Nei 1972.
  Poblaciones.     Haplogrupos;  Stress=0.02970
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estos cromosomas también tengan los estados deri-
vados de P36.2 C-T y MEH2 G-T (Y Chromosome 
Consortium, 2002). 
C (portador de RPS4Y) filogenéticamente muy 
lejano a los 2 precedentes (Bergen y col., 1999). No 
ha sido encontrado en América del Sur (Bortolini et 
al., 2003), salvo por alguna excepción en los Wayuu 
(Zegura et al. 2004). 
Q* y C, se encuentran en otras regiones geográ-
ficas, principalmente en Asia (Seielstad et al., 2003; 
Zerjal et al., 2002).
Linajes alóctonos: 
A-B: son casi exclusivos de Africa Sub-Saharia-
na, los cromosomas A son muy frecuentes entre los 
Khoisán, en Etiopía y Sudan, mientras que B fue en-
contrado en su frecuencia máxima en Pigmeos (Ha-
mmer et al. 2001; Underhill et al. 2001; Jobling y 
Tyler-Smith 2003). Esta es la primera vez que AB se 
describe en Argentina, la presencia africana ha sido 
inicialmente reconocida a través de los cromosomas 
Yap+ (Bravi et al., 2000). 
F:  Es el 3º haplogrupo en frecuencia en las po-
blaciones de Argentina estudiadas hasta el momento 
en nuestro laboratorio. Es propio de Europa y  de 
Medio Oriente (Jobling and Tyler-Smith 2003; Sen-
gupta y col. 2006, Hammer y col. 2000, 2001; Un-
derhill et al. 2000). 
K: es un haplogrupo minoritario en las muestras 
de Sudamérica. Comprende a los subhaplogrupos 
de origen asiático (Su et al. 2000; Hammer et al. 
2001; Su et al. 1999; Underhill et al. 2001).
R: es el haplogrupo más frecuente en Europa 
(Jobling y Tyler Smith 2003). En Argentina es el 
haplogrupo más abundante en las poblaciones ur-
banas (Ramallo y col., 2009a). En América, gran 
parte de los linajes alóctonos se refieren al Clado R, 
específicamente R1b, estos linajes pueden explicar-
se por la fuerte migración europea del último siglo, 
especialmente el ingreso de españoles e italianos. 
Algo similar se observa en otros países sudameri-
canos como Brasil (Bortolini y col., 2003), Méjico 
(Rangel-Villalobos et al., 2008) y en USA (Zegura 
et al., 2004; Bolnick et al., 2006). En el subhaplo-
grupo R1b el polimorfismo SRY 2627 define un 
subclado, en muestras urbanas de la ciudad de La 
Plata fue descrito en el 11%  (Bianchi et al., 2007).
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